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RESUMO 


A síndrome de Treacher-Collins é uma malformação hereditária rara do primeiro e 
segundo arcos branquiais, enquanto a síndrome de Down ou trissomia do cromossomo 
21 é a mais frequente alteração cromossômica humana. Este estudo descreve a coo- 
corrência dessas síndromes, constituindo-se no segundo relato até agora descrito na 
literatura. Evidencia também que o seu diagnóstico precoce e o tratamento adequado 
das malformações craniofaciais são fundamentais para prevenir a ambliopia e melho- 
rar a qualidade de vida. 
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ABSTRACT 


Treacher-Collins syndrome is a rare, inherited malformation of the first and second bran- 
cheal arches and Down syndrome or trisomy 21 is the most common human chromosom- 
al alteration. This study describes the co-occurrence of these two syndromes, and is the 
second report so far ever to do so in the literature. It also shows that early diagnosis and 
proper treatment of craniofacial malformations are essential to prevent amblyopia and to 
improve quality of life. 
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INTRODUÇÃO 


A síndrome de Treacher-Collins é uma malformação hereditária autossômica do- 
minante de alta penetrância do primeiro e do segundo arcos branquiais!? com grande 
variação fenotípica.? Resulta em hipoplasia malar e mandibular, malformações auri- 
culares, surdez, coloboma de pálpebras, macrostomia, fenda palatina e alterações ós- 
seas.! À estrutura ocular é, geralmente, preservada e pode haver distopia cantal, lipo- 
dermoide, atresia do ducto lacrimal, distiquíase e estrabismo.? A síndrome de Down, 
caracterizada pela trissomia do cromossomo 21, é a alteração cromossômica humana 
mais frequente.” Além do retardo mental e das alterações cardíacas, está frequente- 
mente associada a fendas palpebrais oblíquas, epicanto, ametropias, manchas na íris, 
catarata, ceratocone, estrabismo e nistagmo.* Essas síndromes, embora compartilhem 
algumas características como fenda palatina, baixa implantação de orelhas, malforma- 
ções cardíacas e hipertelorismo, são de apresentação clínica distinta e coocorrência 
muito rara, constituindo-se a segunda descrição na literatura até o momento. 
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DESCRIÇÃO DO CASO 


Paciente masculino, nascido em 11/01/03, acompa- 
nhado no Serviço de Baixa Visão Infantil do Hospital 
São Geraldo (HSG) desde 12/04/04, quando foi enca- 
minhado pelos setores de Córnea e de Plástica Ocular 
devido às sequelas das síndromes de Down e de Tre- 
acher-Collins. Desde então, foi acompanhado em pro- 
grama de intervenção precoce e estimulação visual. 
Seus antecedentes pessoais são de parto normal, a ter- 
mo, sem intercorrências, com o diagnóstico genético 
de síndrome de Down por translocação robertsoniana 
entre os cromossomos 14 e 21 e de síndrome de Trea- 
cher-Collins, apresentando hipotireoidismo, hipotonia, 
dificuldade alimentar e retardo de crescimento e de 
desenvolvimento, convulsões, fenda palatina, hipopla- 
sia malar e mandibular e malformação de orelhas com 
microtia e agenesia de conduto e cadeias ossiculares 
bilateralmente. Registrou-se tratamento clínico de úl- 
cera de córnea expositiva infectada em olho esquerdo 
(OE) em 18/03/03 e de ceratopatia expositiva em olho 
direito (OD). Apresentou coloboma de três quartos la- 
terais de pálpebras inferiores com reconstrução de pál- 
pebra inferior esquerda em 05/05/03 e de pálpebra in- 
ferior direita em 06/06/03. É filho único de pais jovens, 
não consanguíneos, cariótipos 46, XX e 46, XY, res- 
pectivamente. Mãe G1P14O, afetada pela síndrome de 
Treacher-Collins, assim como dois de seus irmãos, seu 
pai, seus três tios paternos e seu avô paterno (Figura 1). 





|” te f 
Figura 1 - Paciente e sua mãe, ambos portadores da sín- 
drome de Treacher-Collins (com permissão da mãe). 


O exame oftalmológico (2004) mostrou acuidade visu- 
al 0,64 cy/cm (20/960) em ambos os olhos (AO), com 
fixação e acompanhamento da luz, da franja ilumina- 
da e de objetos de alto contraste; retinoscopia inviável 
em AO; biomicroscopia: OD calmo com opacidade in- 
ferior, e OE calmo com leucoma central; fundoscopia: 





OD com disco óptico corado de contorno nítido e es- 
cavação fisiológica, mácula com reflexo preservado e 
aparente rotação, leve coroidose, vasos retinianos nor- 
mais, vítreo transparente e o OE inviável. A ecografia 
ocular sugeriu malformação orbitária congênita, sem 
alteração ocular evidente em AO. Foram mantidos es- 
timulação visual e acompanhamento com equipe mul- 
tiprofissional. À avaliação realizada no serviço de Vi- 
são Subnormal em 16/11/10, apresentava AV 4,8 cy/em 
(20/130) em OD (com depressão do mento) e 0,23 cy/ 
em (<20/1900) em OE e retinoscopia e fundoscopia in- 
viáveis pelas opacidades corneanas (Figura 2). Aguar- 
da avaliação de transplante de córnea em AO. Apesar 
das limitações impostas pelo quadro clínico, apresenta 
bom desenvolvimento nas atividades diárias. 





Figura 2 - Olhos direito e esquerdo, apresentando opa- 
cidades corneanas após ceratite expositiva por mal- 
formações palpebrais já corrigidas. 


DISCUSSÃO 


Aproximadamente 60% dos pacientes com síndrome 
de Down possuem algum tipo de anormalidade oftal- 
mológica, sendo o maior grupo de risco para esse tipo 
de anormalidade na população pediátrica. Diferentes 
estudos mostram alta prevalência de erros refrativos, ca- 
tarata, estrabismo, nistagmo, infecções, entre outras.” 

A síndrome de Treacher-Collins traz alterações 
oftalmológicas em 100% dos casos, sendo as mais 
frequentes as alterações palpebrais, o estrabismo e 
as ametropias.!? Como a estrutura ocular geralmente 
é normal, os erros refrativos, a anisometropia, o estra- 
bismo e a ptose, em diferentes graus de associação, 
são os principais responsáveis pela ambliopia, que 
pode, portanto, ser prevenida.!2 

À semelhança do único relato descrito até hoje de 
coocorrência dessas síndromes, essa criança apre- 
sentava características craniofaciais mais indicativas 
da síndrome de Treacher-Collins. Neste trabalho, ao 
contrário da única descrição existente, a síndrome 
de Down era caracterizada por translocação não her- 
dada, que é responsável pela sua expressão em ape- 
nas 2% dos casos; e síndrome de Treacher-Collins, 
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por provável herança autossômica dominante de alta 
penetrância e não por mutação nova. Como nos de- 
mais pacientes com síndrome de Treacher-Collins, 
a baixa visão aqui parece associar-se às alterações 
palpebrais e suas consequências (não é possível de- 
terminar com certeza o papel das ametropias e do 
estrabismo, ocasionando ambliopia). 

Apesar da complexidade das malformações ge- 
néticas, cabem ao médico a suspeita diagnóstica e 
a referência para investigação e acompanhamento 
apropriados. Considerando a importância dos três 
primeiros anos de vida no desenvolvimento visual, 
o acompanhamento oftalmológico deve ser preco- 
cemente instituído, para melhor utilização da visão 
residual e desenvolvimento global, buscando melhor 
qualidade de vida e adequada inclusão socioeconô- 
mica e cultural desses pacientes. 
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